
 
 
 

 
 
¿QUE ES GALACTOSEMIA? 
 
Galactosemia es una condición genética en la cual el cuerpo no puede metabolizar un azúcar 
(galactosa) que es un parte del otro azúcar, lactosa.  Lactosa, que se encuentra en productos 
lácteos, se convierte a galactosa y glucosa en el cuerpo.   Galactosa es necesario para algunos 
tejidos en el cuerpo.  Normalmente, cantidades excesivas se cambian a glucosa por el hígado. 
Glucosa es un azúcar usado por energía en el cuerpo. 
 
Un bebé con galactosemia no puede convertir galactosa a glucosa porque el cuerpo no tiene la 
enzima (proteína que actúa como catalítico en reacciones químicas vitales).  Sin tratamiento, 
galactosa se colecta en los órganos y daña los tejidos. 
 
 
LA MANERA NORMAL DE HACER ENERGÍA DE LACTOSA EN EL CUERPO 
 
 Leche  →  Lactosa  →  Galactosa  →   Glucosa  →  Energía 
 
 
¿CUÁLES SON LAS SÍNTOMAS DE GALACTOSEMIA? 
 
El bebé no crece y no aumenta de peso.  El Bebé puede llorar con mucha frecuencia, vomitar y 
tener aventación (aire en el estómago).  Síntomas empiezan entre unos días después de 
empezar a beber leche.  Leche puede ser de la mamá (de pecho), de casi todas fórmulas 
comerciales, o de vacas o cabras 
 
Si no descubren la condición en los primos días de vida, otros problemas pasare por la excesiva 
galactosa.  Estos problemas incluyen cirrosis, cataratas, infecciones y retraso mental.  Si 
descubriría y empezaría tratamiento rápidamente, casi todos de los problemas son reversibles. 
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COMPROBACÍON PARA GALACTOSEMÍA 
 
Galactosemía solamente ocurre en un solo infante en 40 mil nacimientos.  Todos los infantes 
nacidos en Utah tienen la prueba cuando nacen. Otras pruebas diagnósticas son necesarias 
para confirmar el diagnóstico si la comprobación muestra algo anormal.  Se saca un poquito 
de sangre para probar el nivel de la enzima.  Un nivel bajo puede indicar galactosemía, 
portador del gene de galactosemía, o una variación de galactosemía.  Si el nivel es demasiado 
bajo, debe empezar tratamiento inmediatamente. 

 
TRATAMIENTO POR GALACTOSEMIA 
 
Para tratar galactosemía, se elimina todos fuentes de galactosa de la dieta del bebé.  Casi 
toda la galactosa que está en comida es parte de lactosa, el azúcar que se encuentra en 
leche.  Otras comidas y algunas medicinas posiblemente contener substancias relacionadas, 
las cuales también debe evitar.  El bebé se da una formula con un substituto de leche de soja
(ProSobee® or Isomil®), la cual no contiene lactosa ni galactosa.   A medida que crece un 
bebé, todos productos lecheros y ciertas otras comidas necesitará a ser cohibidas. 

Padre 
Portador 

Madre 
Portadora 

              Niño           Niño       Niño     Niño con 
      Normal  Portador  Portador  Enfermedad  

N = gene normal 
 
d = gene anormal (recesivo) 

¿QUÉ CAUSA GALACTOSEMÍA? 
 
Galactosemía se hereda por el gene recesivo (lo 
que permanece latente). Ambos padres tienen 
que portear el gene para pasar galactosemía en 
un bebé.  El padre portador tiene un gene normal 
y un gene anormal.  El infante que tiene dos 
genes anormal tiene la condición y no puede 
convertir galactosa a glucosa.  Un gene normal le 
da suficiente enzima para convertir galactosa a 
glucosa y no tiene síntomas.  Por eso, gente que 
son portadores no saben que tienen el gene 
hasta que tienen un niño que es afectado. 

44 N Medical Drive 
PO Box 144710 
Salt Lake City UT 84114-4710 
 
www.health.utah.gov/newbornscreening 

Phone: 801.584.8256 
Fax: 801.536.0966 
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